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Резюме. Вивчено поширеність, частоту та струк-
туру хромосомних хвороб серед дитячої популяції Чер-
нівецької області. Встановлено, що поширеність хромо-
сомної патології серед дітей становить 1,90 ‰. Най-
більш часто реєструється синдром Дауна (88,9 %). Час-
тота хромосомної патології перевищує максимальні 
аналогічні дані Міжнародного реєстру в 1,5 раза. Цито-
генетичне дослідження у 80,6 % випадків виявило регу-
лярну трисомію 21.  
Ключові слова: діти, хромосомна патологія.  
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Вступ. У системі проспективного спостере-
ження за станом генофонду популяції важлива 
роль належить моніторингу хромосомної патоло-
гії, вибір якої зумовлений високою частотою в 
популяції та можливістю точної діагностики. 
Класичним прикладом хромосомної патології є 
синдром Дауна, який становить 80% усієї хромо-
сомної патології серед дітей, а його частота серед 
новонароджених на рівні 1:700 [1, 2] і не зале-
жить від часової, етнічної та географічної різниці 
в батьків однакового віку [3]. 
Результати дослідження хромосомної пато-
логії показали, що частота хромосомних хвороб 
плода значно нижче, ніж у новонароджених 
(0,86 % і 4,59 % відповідно), що може пояснюва-
тися недостатньою пренатальною діагностикою. 
За даними китайського реєстру хромосомних 
аномалій [10], структура вад при хромосомній 
патології така: 47,8 % становлять вади централь-
ної нервової системи, 10 % – уроджені вади та 
аномалії опорно-рухової системи, 8,6 % – уродже-
ні вади шлунково-кишкового тракту, 2,5 % – анома-
лії сечовидільної системи, 8,5 % – множинні уро-
джені вади.  
Дослідження поширеності хромосомної пато-
логії серед дитячої популяції Чернівецької області за 
останні роки не проводилися. 
Мета дослідження. Вивчити поширеність 
хромосомної патології серед дитячої популяції 
Чернівецької області. 
Матеріал і методи. Ретроспективно в роботі 
використані дані офіційної медичної статистики 
за 2001-2009 роки (щорічні статистичні збірники 
2001-2009 рр.). Проаналізовано протоколи сек-
ційних розтинів та інших архівних матеріалів 
(всього 2350). Проведено проспективне клінічно-
цитогенетичне дослідження хромосомної патоло-
гії в дітей методом випадок-контроль за період 
2008-2009 рр. Реєстрація хромосомної патології 
проводилася в перші години або добу після наро-
дження на підставі клінічних даних лікарем – 
акушером-гінекологом та/або неонатологом. Уль-
тразвукове дослідження внутрішніх органів про-
водилися в перші три доби життя в пологовому 
будинку та у віці один, два і три місяці з викорис-
танням оціночних перцентильних таблиць. Для 
уточнення діагнозу використовувався диферен-
ційно-діагностичний каталог A.V.McKusick. Ци-
тогенетичне дослідження проводили на метафаз-
ній пластинці за допомогою програми 
«Метаскан-2». Окрім цього, на кожний виявле-
ний випадок хромосомної патології заповнювало-
ся екстрене сповіщення, яке подавалося до меди-
ко-генетичного центру. При проведенні первин-
ного обстеження дитини оцінювали наявні стиг-
ми дизембріогенезу та сторожові уроджені вади 
розвитку. Для диференціації множинних вад роз-
витку не хромосомної етіології використовували 
атлас візуальної діагностики. Обліку підлягали 
19 нозологічних форм уроджених вад розвитку 
згідно з переліком Міжнародного реєстру 
(EURUCAT) [9]. 
Використані загальноприйняті в медикобіо-
логічних дослідженнях статистичні методи. Для 
твердження про вірогідність різниці враховувала-
ся величина рівня ймовірності (р<0,05). 
Результати дослідження та їх обговорення. 
Всього впродовж 2000-2009 років виявлено 181 
випадок хромосомної патології серед дитячої 
популяції Чернівецької області. Загальна поши-
реність хромосомних хвороб становить 1,90 ‰. 
Структура хромосомної патології представлена в 
таблиці 1. Найчастіше в Чернівецькій популяції 
реєструється синдром Дауна (161 випадок, 
88,9 %). Надалі частота хромосомної патології 
розподілилася наступним чином: синдром Едвар-
дса – п’ять випадків, 2,8 %, синдром Шерешевсь-
кого-Тернера – чотири випадки, 2,2 %, синдром 
Патау – три випадки, 1,6 %, інші – вісім випадків, 
4,4 %. Максимальна сумарна частота (2,1 ‰) в 
1,5 раза перевищувала аналогічний показник 
Міжнародного європейського реєстру. Середня 
частота синдрому Дауна за цей період становила 
1,16 на 1000 новонароджених.  
Дослідження структури уроджених вад роз-
витку серед немовлят показало, що хромосомна 
патологія посідала 3-6 рейтингові місця, уступа-
ючи лише вадам опорно-рухової системи, серця 
та статевих органів. Розподіл виявленої патології, 
залежно від місця проживання, представлений у 
таблиці 2. Найбільш висока частота хромосомної 
патології серед дітей Кельменецького (3,60 ‰), 
Герцаївського (2,97 ‰) та Глибоцького (2,26 ‰) 
районів. Хромосомні хвороби в структурі уро-
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Таблиця 3 
Загальна частота синдрому Дауна серед дітей грудного віку 
Роки 
2001/2002 2003/2004 2005/2006 2007/2008 2009/2010 
Абс. % Абс. % Абс. % Абс. % Абс. % 
7/3 1,99/0,93 6/2 1,71/0,60 14/7 3,40/1,49 8/6 1,65/1,54 10/7 2,64/1,72 
Таблиця 4 
Ефективність виявлення синдрому Дауна медичними закладами 
Медичні заклади, де запідозрено та верифіковано діагноз синдрому Дауна 
Пологові будинки Інші медичні  заклади 
Медико-генетичний 
відділ Виїзди в райони Всього 
Абс. % Абс. % Абс. % Абс. % Абс. % 
121 66,8 30 16,6 18 9,9 12 6,6 181 100 
Таблиця 5  
Цитогенетичні варіанти синдрому Дауна в дітей 
Каріотип Абс. % 
47,+21 125 80,6 
47,+21/46 16 10,3 
46, der(14, 21) 11 7,1 
47ХХ,+21/46ХХ/46ХУ 3 1,9 
Таблиця 6 
Структура вад розвитку в дітей із синдромом Дауна 
№ п/п Вада розвитку % 
1. Уроджені вади серця 33,95 
2. Множинні уроджені вади 3,25 
3. Вади нирок 1,86 
4. Катаракта 1,40 
5. Грижа 0,93 
6. Клишоногість 0,93 
7. Вади кісткової системи 0,93 
8. Кишкова непрохідність 0,93 
9. Синдактилія 0,47 
10. Атрезія ануса та прямої кишки 0,47 
11. Ангіоматоз 0,47 
12. Гіпоплазія матки 0,47 
13. Атрезія кишечнику 0,47 
джених вад серед мертвонароджених та плодів 
становили 0,23 %, серед померлих до 28 днів – 
0,11 %, серед померлих у віці до 1 року – 1,25 %. 
Нами проаналізовано найчастішу хромосом-
ну патологію серед дітей – синдром Дауна, часто-
та якого в новонароджених дітей Чернівецької 
області за 2001-2009 рр. в динаміці коливалася 
від 0,41 до 2,1, у середньому становила 1,16 ‰. 
Найбільша кількість дітей із синдромом Дау-
на за період 2001-2009 рр. народилася в Кельме-
нецькому та Герцаївському районах, найменша – 
у Хотинському, Путильському та Новоселицько-
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му районах. У таблиці 3 відображено частоту 
синдрому Дауна в дітей першого року життя.  
У пологових будинках міста запідозрено 
лише 66,7 % випадків синдрому Дауна, хоча згід-
но з даними літератури цей показник має бути на 
рівні 95 %. На другому місці знаходяться інші 
лікувально-профілактичні заклади м.Чернівці 
(табл. 4). 
Серед дітей із синдромом Дауна хлопчики 
траплялися в 51,5 % випадків, дівчатка – в 
48,5 %, що відповідає даним ряду досліджень у 
регіонах України [4, 7]. Однак, за даними зарубі-
жної літератури, при синдромі Дауна співвідно-
шення статей є рівним [5, 6].  
Цитогенетичне дослідження проведено 155 
хворим із синдромом Дауна (85,6 %) (табл. 5). 
Аналіз цитогенетичних варіантів довів, що осно-
вну частку склали випадки регулярної трисомії 
21-ї хромосоми – 125 (80,6 %). Мозаїчні форми 
каріотипу виявлені в 16 (10,3 %) випадків, робер-
тсонівські транслокації – в 14 (9,0 %).  
Уроджені вади розвитку серед дітей із синд-
ромом Дауна виявлені в 65 осіб (35,9 %), що де-
що нижче за дані літератури [8]. Найбільш часто 
спостерігалися уроджені вади серця, множинні 
уроджені вади, вади нирок та катаракта. 
Рідше траплялися вади розвитку кісткової 
системи, гідроцефалія, грижі, атрезії кишечнику. 
У наших дослідженнях не реєструвалися такі 
вади розвитку, як щілина губи та/або піднебіння, 
пілоростеноз, атрезія жовчовивідних шляхів 
(табл. 6). 
Варто зауважити, що у двох дітей діагностова-
но гіпотиреоз, а одна дитина страждала на лейкоз.  
Таким чином, моніторинг хромосомної пато-
логії серед дитячої популяції Чернівецької облас-
ті показав поступове динамічне зростання її по-
ширеності, високу частку синдрому Дауна в 
структурі хромосомних хвороб та поєднання хро-
мосомних аберацій із вадами розвитку органів та 
систем. 
Перспектива подальших досліджень. 
Отримані результати дослідження вказують на 
необхідність подальшого проведення моніторин-
гу хромосомної патології з метою вивчення чин-
ників розвитку даної патології та розробки ефек-
тивних методів профілактики.  
Висновки 
1. Частота хромосомної патології серед дитя-
чої популяції Чернівецької області становила 
1,90 ‰. Найбільш поширеною хромосомною па-
тологією є синдром Дауна (88,9 %).  
2. Частота хромосомної патології перевищує 
максимальні аналогічні дані Міжнародного ре-
єстру в 1,5 раза. 
3. Цитогенетичне дослідження у 80,6 % ви-
падків виявило регулярну трисомію 21.  
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РАСПРОСТРАНЕННОСТЬ ХРОМОСОМНОЙ ПАТОЛОГИИ СРЕДИ ДЕТСКОЙ  
ПОПУЛЯЦИИ ЧЕРНОВИЦКОЙ ОБЛАСТИ  
Т.Н.Бойчук, Т.В.Сорокман, И.В.Ластивка, М.О.Ризничук  
Резюме. Изучено распространенность, частоту и структуру хромосомных болезней среди детской популяции 
Черновицкой области. Установлено, что распространенность хромосомной патологии среди детей составляет 
1,90 ‰. Наиболее часто регистрируется синдром Дауна (88,9 %). Частота хромосомной патологии превышает мак-
симальные аналогичные данные Международного реестра в 1,5 раза. Цитогенетическое исследование в 80,6 % слу-
чаев выявило регулярную трисомию 21.  
Ключевые слова: дети, хромосомная патология. 
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POPULATION OF THE CHERNIVTSI REGION 
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Abstract. The authors have studied the prevalence, incidence and structure of chromosomal diseases among the chil-
dren’s population of the Chernivtsi region. The prevalence of chromosomal pathology among the children has been found 
to make up 1.90%. Down’s syndrome is registered most frequently (88,9 %). The incidence of chromosomal pathology 
exceeds the maximal similar data of the International register half as much. Cytogenetic studies have demonstrated regular 
trisomy in 80,6 % of the cases. 
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